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Treacher Collinsov sindrom: aneurizma ascendentne aorte  
i teška aortalna insuficijencija
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Poštovani gospodine uredniče!
Treacher Collinsov sindrom (TCS) ili mandibulofa-
cijalna disostoza odnosno Franceschetti-Zwahlen-Klei-
nov sindrom autosomno je dominantan poremećaj 
s varijabilnom penetracijom.1 Incidencija TCS-a jest 
1 : 50.000 živorođenih. Najčešće nastaje kao rezultat 
mutacije gena TCOF1,2 a rjeđe su zastupljene mutacije 
genâ POLR1C ili POLR1D. Smatra se da nastaje kao 
posljedica mutacije de novo. Karakterizira ga abnor-
malnost kraniofacijalnog razvoja koja nastaje tijekom 
rane embriogeneze, a pridruženi konduktivni gubitak 
sluha javlja se u 40 – 50% bolesnika. TCOF1 odgo-
voran je za kodiranje treacle-proteina koji ima ulogu 
regulatora polimeraze RNK. Mutacije gena TCOF1 
uzrokuju smanjenu produkciju treacle-proteina, a time 
i rRNK, što vjerojatno potiče apoptozu stanica od 
kojih nastaju vezivno tkivo glave i vrata, stanice ko-
notrunkalnih jastučića srca te jednim dijelom i glatko 
mišićje aorte.3 Kao posljedica apoptoze nastaju karak-
teristične kraniofacijalne abnormalnosti, ali i kongeni-
talne vaskularne i srčane abnormalnosti.
Poznato je da se aneurizma torakalne aorte pojavlju-
je u poremećajima vezivnog tkiva kao što je Marfanov 
sindrom, međutim, oko 20% bolesnika s aneurizmom 
torakalne aorte ima pozitivnu obiteljsku anamnezu 
bez poznatoga točnoga genskog uzroka. Bolest aorte 
distalno od ligamentum arteriosum predominantno je 
povezana s aterosklerozom, dok je kod proksimalne 
lokalizacije uzrok neaterosklerotske prirode.4 Nave-
dene razlike mogu se povezati s različitim embrional-
nim podrijetlom glatkog mišićja (SMCs) ascendentne 
i descendentne aorte koje je odgovorno za izlučiva- 
nje proteolitičkih čimbenika uključenih u formiranje 
aneurizme. Glatke mišićne stanice uzlazne aorte potje-
ču od stanica neuralnoga grebena, a one silazne aorte 
od stanica paraaksijalnog mezoderma.5
U ovom radu prikazujemo rijetki slučaj bolesnika s 
Treacher Collinsovim sindromom i aneurizmom tora-
kalne aorte.
73-godišnji muškarac primljen je na Odjel za unu-
tarnje bolesti Opće županijske bolnice Vinkovci zbog 
zaduhe i edema potkoljenica. Anamnestički su podatci 
teško dobiveni jer je bolesnik od rođenja gluh. Hetero-
anamnestički nisu dobiveni relevantni podatci iz obi-
Slika 1. Bolesnik s fenotipskim karakteristikama 
Treacher Collinsova sindroma
Figure 1. Patient with phenotypic characteristics of 
Treacher Collins syndrome
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teljske anamneze. Iz prethodne medicinske dokumen-
tacije saznali smo da je u dva navrata imao operaciju 
ingvinalne hernije te je tijekom druge operacije pri 
uvođenju u anesteziju zbog teškog laringospazma 
izvedena konikotomija. Bolesnik je imao adenom pro-
state, a otprije nekoliko godina liječena mu je arterij-
ska hipertenzija. U fizikalnom statusu uočavali su se 
hipoplazija zigomatičnog luka i mandibule, maloklu-
zija, hipertelorizam, hipoplazija i deformacija uška uz 
nagluhost. Navedene fenotipske karakteristike uklapa-
le su se u sliku Treacher Collinsova sindroma (slika 1.). 
Auskultacijskim nalazom utvrđeni su krepitacije nad 
plućima bazalno i sistoličko-dijastolički šum nad aor-
talnim ušćem. Nalaz EKG-a pokazivao je sinusni ritam 
frekvencije 78/min uz znakove hipertrofije lijeve kli-
jetke. Radiološki su nađeni obostrani pleuralni izljevi 
uz povećanu sjenu srca (slika 2.). Ehokardiografski je 
utvrđeno proširenje korijena aorte do 54 mm uz tešku 
aortalnu insuficijenciju i volumno opterećenje lijevog 
ventrikula (slika 3.). CT angiografijom potvrđena je 
aneurizma korijena aorte (širina 55 × 64 mm, duljina 
60 mm). Napravljena je koronarografija kojom nisu 
nađene signifikantne stenoze epikardijalnih krvnih 
žila. Lijeva ventrikulografija pokazala je globalno redu-
ciranu sistoličku funkciju lijevog ventrikula, diskinezi-
ju apikalnog segmenta, ejekcijsku frakciju oko 35% i 
blagu mitralnu regurgitaciju. Aortografijom je prika-
zan prošireni korijen aorte (60 mm) uz tešku regur-
gitaciju. Preporučen je kirurški zahvat na koji se bo-
lesnik nije odlučio pa je nastavljeno medikamentno 
liječenje.
TCS se ponajprije povezuje s mandibulofacijalnom 
disostozom, a dijagnoza se temelji na kliničkim i ra-
diološkim nalazima.1 Kod bolesnika s TCS-om opisa-
ne su različite kongenitalne anomalije vezane uz pore-
mećaj diferencijacije stanica neuralnoga grebena. Bu-
dući da glatke mišićne stanice aorte dijelom potječu iz 
neuralnoga grebena, ovaj sindrom može zahvaćati 
visceralne organe i kardiovaskularni sustav. U litera-
turi postoje pojedinačni prikazi bolesnikâ s TCS-om i 
aneurizmom Valsalvina sinusa, odnosno bolesnikâ s 
pridruženom kongenitalnom kardiopatijom.6,7 Iako je 
navedeni sindrom rijedak, s obzirom na tipične feno-
tipske karakteristike, dijagnoza se može postaviti u 
djece. Stoga zaključujemo da bi kliničari koji se susre-
ću s pacijentima s TCS-om trebali obratiti pozornost i 
na moguće abnormalnosti kardiovaskularnog sustava.
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Slika 2. Radiološki prikaz obostranih pleuralnih izljeva
Figure 2. Chest x-ray showing bilateral pleural 
effusions
Slika 3. Transtorakalni ultrazvuk srca  
u parasternalnoj dugoj osi – proširenje korijena aorte 
do 54 mm
Figure 3. Transthoracic echocardiography  
– parasternal long axis showing dilated root  
up to 54 mm
